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ÖZET 
Sotos sendromu, endokrin bir bozukluk olmaksızın hızlı büyümeyle karakterize bir 
hastalıktır. Ondört yaşında kız hasta boy uzunluğu şikâyeti nedeniyle başvurdu. Do-
ğumda ve postnatal izlemlerinde boyunun yaşıtlarına göre üst sınırlarda olduğu 
öğrenilen hastanın klinik incelemelerinde mental retardasyon, makrosefali ve üst 
sınırda boy persentili saptandı. Bu bulgularla olguya sotos sendromu tanısı konuldu. 
Bu olgu sunumumuzda aşırı boy uzaması yakınması ile başvuran ve fizik mua-
yenesinde dismorfik bulgular saptanan hastaların ayırıcı tanısında sotos send-
romununun da düşünülmesinin vurgulanması istenildi.  
Anahtar sözcükler: Sotos sendromu, boy uzunluğu 
SUMMARY 
Sotos syndrome is a disorder which is characterized by rapid growth without any 
endocrine defect. A 14-year-old female patient was admitted with a complaint of tall 
stature. Her history revealed that her height was at the upper limits compared to her 
peers at the time of birth and during the postnatal follow-ups. Clinical examinations 
showed mental retardation, macrocephaly, and a height percentile at the upper limit. 
Sotos syndrome was diagnosed with these clinic findings. In this case report, we aimed 
to stress the necessity of considering the rarely seen Sotos syndrome when making the 
differential diagnosis of patients who apply with the complaint of excessive growth and 
demonstrate dismorphic findings at the physical examination. 
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Sağlıklı  çocuk  izleminde en  sık karşımıza  çıkan pato‐
loji büyüme geriliği olup, büyüme geriliği olan çocuklara 
yaklaşım  ile  ilgili  çok  sayıda  literatür  mevcuttur.  Aşırı 
büyüme ise nadir rastlanan bir patoloji olup çoğu kez üze‐
rinde durulmamaktadır.  
Aşırı  boy  uzaması,  büyüme  hormonunun  aşırı 
sekresyonu (Gigantizm), puberte prekoks ve adrenal has‐
talıklar  gibi  bazı  endokrin  hastalıkların  erken  evresinde 
görülebilir.  Bunun  yanı  sıra,  Marfan  sendromu,  homo‐
sistinüri, Beckwith‐Wiedeman, nörofibramatozis, Weaver, 
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Proteus,  Frajil  X  ve  Sotos  sendromu  gibi  sendromik 
hastalıklarda  da  karşımıza  çıkabilmektedir  (1,2).  Burada 
kliniğimize  aşırı  boy  uzaması  nedeni  ile  başvuran  ve 










mal  sınırlarda  olduğu  öğrenildi.  Beş  yaşında  konuşma 
geriliği  nedeniyle  noroloji  polikliniğine  başvurusunda 
yapılan Denver  gelişim  testinde  tüm  parametrelerin  ya‐
şına göre geri olduğu öğrenildi. Olgu mental retardasyon,  





178  cm  (Boy  SDS:0,26),  hedef  boy:  166,5  cm  (Hedef  boy 





atrofisi,  el  ve  ayak  5.  parmaklarda  bilateral  klinodaktili 
saptandı  (Resim  2).  Kardiyovasküler  sistem  inceleme‐
sinde,  apekste  1/6  derece  sistolik  üfürüm  duyuldu.  
Puberte  gelişimi;  Tanner  evrelemesine  göre  Evre  I  idi. 
Laboratuvar  incelemelerinde;  tam  kan  sayımı,  karaciğer 
ve  böbrek  fonksiyon  testleri  normal,  FSH:  2,26 mIU/mL, 
LH: 0,21 mIU/mL, E2: <20,0 pg/mL, Bazal GH: 0,46 ng/mL 
ve  IGF‐1:  433  ug/mL  (IGF‐1  SDS:  ‐0,41),  IGFBP3:  3700 
ug/mL  (IGFBP3  SDS:  ‐0,66)  olarak  saptandı. Kemik  yaşı 
Greulich‐Pyle  atlasına  göre  13  yaş  6  ay  ile  uyumlu  bu‐
lundu. Ekokardiyografisinde mitral valv prolapsusu  sap‐
tandı. Kraniyal manyetik rezonans görüntülemesinde sup‐










Sotos  sendromu  ilk  kez  1964  yılında  aşırı  boy  uzun‐








gibi  bulgulardır  (4‐6).  Bu  fenotipik  özellikleri  olgumuz 
taşımaktaydı. Bu güne kadar yaklaşık 400 vaka bildirilmiş‐





kaların  çoğu  sporadiktir  (7).  Sotos  sendromu  ile  ilişkili 
olduğu bilinen  tek gen olan NSD1, 2002 yılında klonlan‐
mış  olup  olguların  çoğunda  mutasyonlar  gösterilmiştir 
(8,9). Olgumuzdaki genetik  inceleme maddi nedenlerden 
dolayı yapılamadı.  
Resim 1.    Olgunun aile ağacı  
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Resim 2.    Olgunun dismorfik yüz bulguları ve boy uzunluğu 
görülmekte  
 
Beckwith‐Wiedemann,  proteus  sendromu,  marfan 
sendromu,  homosistinüri,  fragil  X  sendromu  aşırı  boy 
uzunluğu sendromları arasında yer almaktadır. Beckwith 
Wiedemann  sendorumunda  makrozomi,  makroglossi, 
hemihipertrofi,  abdominal  duvar  defektleri,  hepato‐
splenomegali  ve  yenidoğan  döneminde  hipoglisemiler 
bildirilmektedir. Marfan sendromunun tanısında kardiyo‐
vasküler (aort kök dilatasyonu, asenden aort diskesiyonu), 
göz  (lens  ektopisi),    santral  sinir  sistemi  (lumbosakral 
dural ektazi),  iskelet sistemi  (pes planus,  skolyoz, pektus 
karinatum,  pektus  ekskavatum,  v.s),  pulmoner  ve  cilt 
bulguları kullanılan  temel kriterlerdendir. Homosistinüri, 
metionin  metabolizma  bozukluğu  sonucu  görülen 
metabolik  hastalıklardan  birisidir.  Bu  vakalarda,  ağır 
mental  retardasyon  ve  tekrarlayan  venöz  tromboem‐
bolilere  sık  rastlanılmaktadır. Frajil X  sendromlu vakalar 
ise  makrosefalik,  gelişme  geriliği  ve  familyal  özellik 
gösteren  orta‐ağır  mental  retarde  hastalardır  (1).  Olgu‐
muzun  yapılan  göz  konsultasyonunda  lens  patolojisine 
rastlanılmamıştır.  Yapılan  ekokardiyografik  inceleme‐
sinde  mitral‐valve  prolapsusu  dışında  herhangi  bir 
patoloji  saptanmadı.  Mitral  valve  prolapsusu,  Marfan 
sendromunda da görülen bir özellik olmasına karşın yu‐
karıda bahsedilen dismorfik bulgularının olmaması nede‐
niyle  Marfan  sendromundan  uzaklaşılmıştır.  Boy  uzun‐
luğu ile giden ve ayırıcı tanı amacıyla yukarıda bahsedilen 
sendromlardaki  dismorfik  bulgulara  rastlanılmaması  ne‐







olarak  rapor  edilmektedir.  Postmortem  çalışmalarda, 
makroskobik  ve  mikroskobik  incelemelerde  hipofiz  ile 
hipotalamusun normal olduğu gözlenmiştir. Bu bulgular 
ışığında,  patogenezde,  hipotalamik  disfonksiyonun  etkili 
olabileceği  öne  sürülmüştür  (10).  Sotos  sendromlu  bazı 
Resim 3.    Olgunun MR görüntüsü (Lateral ventriküllerde ılımlı 
genişleme) 




kortikotopin  ve  gonadotropinlerin  intermittan  hiposek‐
resyonu  ve  paradoksik  olarak  büyüme  hormonu  seviye‐
lerindeki  artışların  hipotalamik  disfonksiyonun  indirek 
göstergeleri olabileceği öne sürülmektedir (10,11).  
Sotos sendromlu hastaların %60‐80’ninde görüntüleme 
yöntemlerinde  ventrikülomegali,  korpus  kallosumda  in‐
celme,  ektra  serebral  sıvı  boşluğunda  artma  gibi  santral 
sinir sistem patolojileri görülebilir  (5,12). Olgumuzun ya‐
pılan kranial manyetik  rezonans  incelemesinde  ılımlı de‐
recede ventrikül genişlemesi tanıyı destekler nitelikte idi. 
Sotos  sendromlu  olguların %8’inde ASD, VSD,  PDA, 
triküspit atrezisi ve mitral valv prolapsusu gibi konjenital 




nun  hedef  boydan  uzun  olması),  mental  retardasyon, 
makrosefali,  dismorfik  bulgular,  ve MR’da  ventrikül  ge‐
nişlemesi  ile Sotos  sendromu  tanısı konan bir olgu  suna‐
rak  aşırı  boy  uzaması  ile  gelen  olgularda  ayırıcı  tanıda 
Sotos  Sendromu’nun  da  düşünülmesinin  vurgulanması 
istenildi 
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